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Ïðåä ñòàâ ëåí àíà ëèç ðà áî òû ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé ñëóæ áû Áó ðÿ òèè ïî ìàñ ñî âî ìó ñêðè íèí ãó íî âî ðîæ äåí íûõ. Ïðî âå äå íî
ñðàâ íå íèå ÷à ñ òîò ôå íèë êå òî íó ðèè, âðîæ äåííîãî ãè ïî òè ðå îçà, àä ðå íî ãå íè òàëüíîãî ñèí ä ðîìà, ìó êî âèñ öè äîçà, ãà ëàê òî çå ìèè 
çà ïå ðè îä 2005— 2016 ãã. ñ äàí íû ìè ïî äðó ãèì ðîñ ñèé ñêèì ðå ãè î íàì. Ïî ëó ÷åí íûå ÷à ñ òî òû íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå -
íà, òå ñ òè ðó å ìûõ ïî íåî íà òà ëü íî ìó ñêðè íèí ãó äëÿ Áó ðÿ òèè, óêëà äû âà þò ñÿ â äèà ïà çîí âå ëè ÷èí, îïè ñàí íûõ äëÿ ðàç ëè÷ íûõ ðå -
ãè î íîâ ñòðà íû. Äàí íàÿ èí ôîð ìà öèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ àê òó à ëü íîé è ìî æåò áûòü ïî ëî æå íà â îñíî âó ðàç ðà áîò êè ïðî ãðàìì ïðî ôè ëàê òè -
÷å ñêîé íà ïðàâ ëåí íî ñòè äëÿ óëó÷ øå íèÿ îêà çà íèÿ ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé ïî ìî ùè íà ñå ëå íèþ Ðåñ ïóá ëè êè Áó ðÿ òèÿ. Ïåð ñ ïåê òè -
âà ìè ðàç âè òèÿ äî êëè íè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè áî ëåç íåé îá ìå íà ÿâ ëÿ åò ñÿ óâå ëè ÷å íèå ñïåê ò ðà òå ñ òè ðó å ìûõ ïî ñêðè íèí ãó çà áî -
ëå âà íèé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì òàí äåì íîé ìàññ-ñïåê òðî ìåò ðèè.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íåî íà òà ëü íûé ñêðè íèíã, ÷à ñ òî òà íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé, ôå íèë êå òî íó ðèÿ, âðîæ äåí íûé ãè ïî òè -
ðå îç, àä ðå íî ãå íè òà ëü íûé ñèí ä ðîì, ìó êî âèñ öè äîç, ãà ëàê òî çå ìèÿ.
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The ar ti cle re views the anal y sis of work of med i cal and ge netic ser vice in Buryatia on mass new born screen ing. Over a pe riod from
2005 to 2016 there was car ried out the com par i son of he red i tary enzimopatiya fre quen cies (fenilketonuriya, con gen i tal hypothyroidism,
adrenogenital syn drome, cystous fi bro sis, galactosemia) re vealed as a re sult of mass neo na tal screen ing in the Re pub lic of Buryatia with
data on other Rus sian re gions. The re ceived fre quen cies of the he red i tary met a bolic dis eases tested on neo na tal screen ing for Buryatia
keep within the range of the sizes de scribed for var i ous re gions of the coun try. This in for ma tion can be taken as a ba sis for pre ven tive
pro grams of the med i cal and ge netic help to the pop u la tion of the Re pub lic of Buryatia Pros pects for the de vel op ment of pre clin i cal di ag -
no sis of met a bolic dis eases is an in crease in the range of screened dis eases us ing tan dem mass spec trom e try.

Key words: mass screen ing of new borns, rate ofdiseases, phenylketonuria, con gen i tal thy roid gormon de fi ciency, adrenogenital
syn drome, galactosemia, cys tic fi bro sis.

Â ïðàê òè êå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ êîí ñó ëü òà öèé íåî -

íà òà ëü íûé ñêðè íèíã ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ñïå öè ôè ÷å -

ñêèé ïîä õîä ê äèà ãíî ñ òè êå, õà ðàê òå ðè çó þ ùèé ñÿ ïðî ôè -

ëàê òè ÷å ñêîé íà ïðàâ ëåí íî ñòüþ, ìàñ ñî âî ñòüþ, áå çîò áîð -

íî ñòüþ è èñ ïî ëü çî âà íè åì íå áî ëü øî ãî êî ëè ÷å ñò âà áèî -

ëî ãè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà äëÿ óäîá ñò âà õðà íå íèÿ è òðàíñ -

ïîð òè ðîâ êè. Ïðî âå äå íèå ìàñ ñî âî ãî îá ñëå äî âà íèÿ ïî -

çâî ëÿ åò íà äî êëè íè ÷å ñêîì ýòà ïå ôîð ìè ðî âàòü ãðóï ïû

äå òåé ñ âû ñîêèì ðèñêîì ðàç âè òèÿ íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî -

ëå âà íèé, ñî êðà òèòü ñðî êè ïî ñòà íîâ êè äèà ãíî çà è ïå ðè îä 

äî íà ÷à ëà ëå ÷å íèÿ, òåì ñà ìûì ïðåä îò âðà òèòü ðàç âè òèå

òÿ æå ëûõ îñëîæ íå íèé è ëå òà ëü íîñòü îò ýòèõ ïà òî ëî ãèé, à 

òàê æå îïðå äå ëèòü äàí íûå î ÷à ñ òî òå ñêðè íè ðó å ìûõ íî çî -

ëî ãèé â ðå ãè î íå äëÿ îð ãà íè çà öèè è ïëà íè ðî âà íèÿ ïðî -

ôè ëàê òè ÷å ñêèõ ìå ðî ïðè ÿ òèé.

Íåî íà òà ëü íûé ñêðè íèíã íà ôå íèë êå òî íó ðèþ (ÔÊÓ) 

íà ÷àë ïðî âî äè òü ñÿ â ãî ðîä ñêèõ ðî äè ëü íûõ äî ìàõ

ã.Óëàí-Óäý ñ 1993 ãî äà ñ ïî ñëå äó þ ùèì ðàñ ïðî ñòðà íå íè -

åì íà ñåëü ñêèå ðàé î íû. Îõ âàò ñêðè íèí ãîì íî âî ðîæ äåí -

íûõ â Ðåñ ïóá ëè êå ê 1997 ãî äó äî ñòèã 95%, à â ïî ñëå äó þ -

ùèå ãî äû âîç ðîñ è ïîä äåð æè âà åò ñÿ íà óðîâ íå 99%.

Ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ÔÊÓ â Áó ðÿ òèè çà ïå ðè îä

2005—2016 ãã. ñî ñòà âè ëà 1:14372 (òàá ëè öà), ÷òî íè æå

àíà ëî ãè÷ íûõ ïî êà çà òå ëåé ïî ðÿ äó ðå ãè î íîâ Ðîñ ñèè è

Ñè áèð ñêî ìó ôå äå ðà ëü íî ìó îêðó ãó (ÑÔÎ) [2]. ×à ñ òî òà

ÔÊÓ âà ðü è ðó åò îò 1:4591 â Ñà õà ëèí ñêîé îá ëà ñ òè äî

1:13278 â Åâ ðåé ñêîé Àâ òî íîì íîé îá ëà ñ òè [1], à ñðåä íèé

ïî êà çà òåëü ïî ñòðà íå ñî ñòàâ ëÿ åò 1:7142 [2] (òàá ëè öà).

Íå îá õî äè ìî îò ìå òèòü, ÷òî âñåõ ñëó ÷à ÿõ ÔÊÓ âû ÿâ ëå íà

â ðóñ ñêèõ ñå ìü ÿõ, ó áó ðÿò ýòî çà áî ëå âà íèå íå îá íà ðó æå -

ISSN 2073-7998 23



íî çà âåñü ïå ðè îä ìàñ ñî âî ãî îá ñëå äî âà íèÿ íî âî ðîæ äåí -
íûõ ñ 1993 ãî äà. Äå òè, ñòðà äà þ ùèå ÔÊÓ, ïî ëó ÷à þò äè å -
òî òå ðà ïèþ ïîä êîí ò ðî ëåì âðà ÷à-ãå íå òè êà ÌÃÊ.

Â 1997 ãî äó â Áó ðÿ òèè â íà ÷àò ìàñ ñî âûé íåî íà òà ëü íûé
ñêðè íèíã íà âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç (ÂÃ). Îõ âàò ñêðè -
íèí ãîì íà ÂÃ â 1998— 1999 ãã. ñî ñòàâ ëÿë 80— 95% â ñâÿ çè
ñ íå ðå ãó ëÿð íû ìè ïî ñòàâ êà ìè òåñò-ñè ñ òåì, à ñ 2001 ãî äà
ñòà áè ëü íî ñî õðà íÿ åò ñÿ íà óðîâ íå 99%. Ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ÂÃ 
â Áó ðÿ òèè â 2005— 2016 ãã. ñîñòàâëÿåò 1:3740 (òàá ëè öà),
÷òî áëèç êî ê ïî êà çà òå ëÿì â Óä ìóð ò ñêîé Ðåñ ïóá ëè êå è
Õàí òû-Ìàí ñèé ñêîì àâ òî íîì íîì îêðó ãå Òþ ìåí ñêîé îá ëà -
ñ òè, ãäå äàí íûé ïî êà çà òåëü ñî ñòà âèë 1:3532 è 1:3680 ñî îò -
âåò ñò âåí íî [3, 4]. Â òî æå âðå ìÿ ÷à ñ òî òà ÂÃ íà òåð ðè òî ðèè
ñòðà íû êî ëåá ëåò ñÿ îò 1:2100 â Ñâåð ä ëîâ ñêîé îá ëà ñ òè [5] äî 
1:4116 â Êðàñ íî äàð ñêîì êðàå [6], à â ñðåä íåì â Ðîñ ñèè ñî -
ñòàâ ëÿ åò 1:2941 [2] (òàá ëè öà). Äå òè, âû ÿâ ëåí íûå ïî ñêðè -
íèí ãó ñ äèà ãíî çîì ÂÃ, ïå ðå äà þò ñÿ íà äèñ ïàí ñåð íîå íà -
áëþ äå íèå ýí äîê ðè íî ëî ãó.

Ñ 2006 ãî äà ìàñ ñî âîå îá ñëå äî âà íèå íî âî ðîæ äåí íûõ íà
íà ñëåä ñò âåí íûå çà áî ëå âà íèÿ â Áó ðÿ òèè áû ëî ðàñ øè ðå íî
çà ñ÷åò âêëþ ÷å íèÿ â ïå ðå ÷åíü ñêðè íè ðó å ìûõ íî çî ëî ãèé
àä ðå íî ãå íè òà ëü íî ãî ñèí ä ðî ìà, ìó êî âèñ öè äî çà è ãà ëàê òî -
çå ìèè ïî ïðè î ðè òåò íî ìó íà öè î íà ëü íî ìó ïðî åê òó «Çäî ðî -
âüå». Çà ïå ðè îä ïðî âå äå íèÿ ñêðè íèí ãà íà àä ðå íî ãå íè òà ëü -
íûé ñèí ä ðîì (ÀÃÑ) â Ðåñ ïóá ëè êå îá ñëå äî âà íî 171 492 íî -
âî ðîæ äåí íûõ è ÷à ñ òî òà ýòîé ïà òî ëî ãèè ñî ñòà âè ëà 1:11432
(òàá ëè öà), ÷òî áëèç êî ê àíà ëî ãè÷ íûì ïî êà çà òå ëÿì â Êðàñ -
íî äàð ñêîì êðàå (1:1:10070) [6] è Èâà íîâ ñêîé îá ëà ñ òè
(1:11934) [7]. Îä íî âðå ìåí íî ñ ýòèì, ÀÃÑ ÷à ùå âñòðå ÷à åò ñÿ 
â ðÿ äå ðîñ ñèé ñêèõ ðå ãè î íîâ — Õàí òû-Ìàí ñèé ñêîì àâ òî -
íîì íîì îêðó ãå Òþ ìåí ñêîé îá ëà ñ òè (1:6308) [4], Óä ìóð ò -
ñêîé Ðåñ ïóá ëè êå (1:7927) [8], Ñâåð ä ëîâ ñêîé îá ëà ñ òè
(1:1:8300) [5], Ðåñ ïóá ëè êå Áàø êîð òî ñòàí (1:8974) [9]. ×à ñ -
òî òà êëàñ ñè ÷å ñêîé ôîð ìû âðîæ äåí íîé äèñ ôóí ê öèè êî ðû
íàä ïî ÷å÷ íè êîâ â ÑÔÎ ñî ñòàâ ëÿ åò 1:9681, â Ðîñ ñèè —
1:8233 [2] (òàá ëè öà). Äå òè, äèà ãíîç ÀÃÑ êî òî ðûì áûë ïî -
ñòàâ ëåí â ðå çó ëü òà òå íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà, ïî ëó ÷à þò
ëå ÷å íèå ó ýí äîê ðè íî ëî ãà.

Äèà ãíî ñ òè êà ìó êî âèñ öè äî çà (ÌÂ) â ÌÃÊ Áó ðÿ òèè
ïðî âî äèò ñÿ ïî ñõå ìå: èì ìó íî ðå àê òèâ íûé òðèï ñèí
(ÈÐÒ) äâó êðàò íî è ïî òî âàÿ ïðî áà ó ìëà äåí öåâ ñ ïðå âû -
øå íè åì ïî ðî ãî âûõ ïî êà çà òå ëåé ÈÐÒ. Ñêðè íè ðî âà íèå
íà ÌÂ â 2006— 2016 ãã. áû ëî îñó ùå ñò â ëå íî 157 702 íî -

âî ðîæ äåí íûì è ÷à ñ òî òà çà áî ëå âà íèÿ â äàí íîì êîí òèí -
ãåí òå ñî ñòà âè ëà 1:26284 (òàá ëè öà). Â äðó ãèõ ðîñ ñèé ñêèõ
ðå ãè î íàõ âñòðå ÷à å ìîñòü ÌÂ âûøå. Òàê, â ðàç ëè÷ íûå ãî -
äû â ã.Ìî ñê âå ÷à ñ òî òà çà áî ëå âà íèÿ âàðüè ðî âà ëà îò
1:6432 äî 1:13863 [10], â Ñâåð ä ëîâ ñêîé îá ëà ñ òè äàí íûé
ïî êà çà òåëü ñî ñòà âèë 1:8300 [5], â Óä ìóð òèè — 1:10190
[8], â Êðàñ íî äàð ñêîì êðàå — 1:11130 [6], Õàí òû-Ìàí -
ñèé ñêîì àâ òî íîì íîì îêðó ãå Òþ ìåí ñêîé îá ëà ñ òè
1:13263 [4]. Ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ÌÂ â ÑÔÎ — 1:7642, â Ðîñ -
ñèè — 1:9552 [2] (òàá ëè öà). Íå âû ñî êàÿ âñòðå ÷à å ìîñòü
ÌÂ â Áó ðÿ òèè ìî æåò áûòü ñâÿ çà íà ñ íå îä íî ðîä íûì ýò -
íè ÷å ñêèì ñî ñòà âîì íà ñå ëå íèÿ, ïðî æè âà þ ùå ãî â Ðåñ -
ïóá ëè êå, ïî ñêî ëü êó íà òåð ðè òî ðèè Ðîñ ñèè â îò äå ëü íûõ
ôå äå ðà ëü íûõ îêðó ãàõ è íå êî òî ðûõ ðå ãè î íàõ îò ìå ÷à åò ñÿ
áî ëåå íèç êàÿ ÷à ñ òî òà ïî ñðàâ íå íèþ ñî ñðåä íè ìè âå ëè -
÷è íà ìè ïî ñòðà íå [10, 11].

Ñêðè íèíã íà ãà ëàê òî çå ìèþ (ÃÀË) âêëþ ÷åí â ôå äå -
ðàëü íóþ ïðî ãðàì ìó ìàñ ñî âî ãî ïðî ñå è âà íèÿ íî âî ðîæ -
äåí íûõ, îä íà êî âå äóò ñÿ äè ñ êóñ ñèè î öå ëå ñî îá ðàç íî ñòè
åãî îñó ùå ñò â ëå íèÿ, ïî ñêî ëü êó áåç ëàê òîç íàÿ äè å òà íå
âñå ãäà ïðåä îò âðà ùà åò ðàç âè òèå ïîçä íèõ îñëîæ íå íèé áî -
ëåç íè, íå ñìîò ðÿ íà íà äåæ íûé ìå òîä äèà ãíî ñ òè êè [12,
13]. Â Áó ðÿ òèè íà ÃÀË çà 2006— 2016 ãã. îá ñëå äî âà íî
152 378 íî âî ðîæ äåí íûõ, ÷à ñ òî òà êëàñ ñè ÷å ñêîé ôîð ìû
ýòîé ïà òî ëî ãèè ñî ñòà âè ëà 1: 38095 (òàá ëè öà). Çà ðå ãè ñò -
ðè ðî âàí øè ðî êèé äèà ïà çîí âñòðå ÷à å ìî ñòè êëàñ ñè ÷å -
ñêîé ôîð ìû çà áî ëå âà íèÿ ïî ðå ãè î íàì — îò 1:35803
â Èâà íîâ ñêîé îá ëà ñ òè [7] äî 1:87000 â Ñâåð ä ëîâ ñêîé îá -
ëà ñ òè [5]. Â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè ÷à ñ òî òà ÃÀË çà ðå ãè -
ñò ðè ðî âà íà íà óðîâ íå 1:26918 íî âî ðîæ äåí íûõ, íà òåð ðè -
òî ðèè ÑÔÎ — 1:66180 [2].

Ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ äèà ãíî ñ òè êà çà áî ëå âà íèé ó íî âî ðîæ -
äåí íûõ, âû ÿâ ëåí íûõ ïî ñêðè íèí ãó, ïðî âî äèò ñÿ â ðåñ ïóá -
ëè êàí ñêèõ ó÷ ðåæ äå íè ÿõ Áó ðÿ òèè (ÌÂ, ÂÃ), ôå äå ðà ëü íûõ
öåí ò ðàõ ïî ìå äè öèí ñêîé ãå íå òè êå (ÔÊÓ, ÃÀË), ôå äå ðà ëü -
íîì Ýí äîê ðè íî ëî ãè ÷å ñêîì íà ó÷ íîì öåí ò ðå (ÀÃÑ).

Ïðè âå äåí íûå äàí íûå î çíà ÷è òå ëü íîì äèà ïà çî íå ïî -
ïó ëÿ öè îí íûõ ÷à ñ òîò áî ëåç íåé, äèà ãíî ñ òè ðó å ìûõ ïî
íåî íà òà ëü íî ìó ñêðè íèí ãó, ñâè äå òå ëü ñò âó þò î ðàç íî îá -
ðà çèè ýòèõ ïî êà çà òå ëåé â ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íàõ ñòðà íû.
Íå îá õî äè ìî îò ìå òèòü, ÷òî ïåð ñ ïåê òè âà ìè ðàç âè òèÿ äî -
êëè íè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá -
ìå íà êàê â Ðîñ ñèè, òàê è â ñòðà íàõ Åâ ðî ïû [2, 14] ÿâ ëÿ -
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Òàá ëè öà
×à ñ òî òà íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå íà âå ùåñòâ ó íî âî ðîæ äåí íûõ ïî äàí íûì íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà 

â Ðåñ ïóá ëè êå Áó ðÿ òèÿ, 2005—2016 ãã., Ñè áèð ñêîì ôå äå ðà ëü íîì îêðó ãå è Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè

Çà áî ëå âà íèå Ðåñ ïóá ëè êà Áó ðÿ òèÿ Ñè áèð ñêèé ôå äå ðà ëü íûé îêðóã * Ðîñ ñèé ñêàÿ Ôå äå ðà öèÿ *

Ôå íèë êå òî íó ðèÿ 1:14372 1:6613 1:7142

Âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç 1:3740 1:4485 1:2941

Àä ðå íî ãå íè òà ëü íûé ñèí ä ðîì 1:11432 1:9681 1:8233

Ãà ëàê òî çå ìèÿ 1:38095 1:66180 1:26918

Ìó êî âèñ öè äîç 1:26284 1:7642 1:9552

Ïðè ìå ÷à íèå. * — ÷à ñ òî òû ñêðè íè ðó å ìûõ çà áî ëå âà íèé ó íî âî ðîæ äåí íûõ â Ñè áèð ñêîì ôå äå ðà ëü íîì îêðó ãå è Ðîñ ñèé ñêîé 
Ôå äå ðà öèè ïðè âå äå íû ïî [2].



åò ñÿ óâå ëè ÷å íèå ñïåê ò ðà òå ñ òè ðó å ìûõ ïî ñêðè íèí ãó çà -
áî ëå âà íèé c àê öåí òîì íà îð ãà íè ÷å ñêèõ àöè äó ðè ÿõ, äå -
ôåê òàõ áå òà-îêèñ ëå íèÿ æèð íûõ êèñ ëîò è äðó ãèõ çà áî ëå -
âà íè ÿõ, äèà ãíî ñ òè êà êî òî ðûõ çà òðóä íè òå ëü íà â íà ñòî ÿ -
ùåå âðå ìÿ.
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